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CAPITULO 42
Patologia congénita

Claudio Alfredo Fernandez

El universo fue creado mediante las
veintidos letras del alfabeto hebreo y los

primeros diez numeros cardinales.
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El término congénito deriva del latin, congenitus, etimolégicamente, nacido con uno mismo
(Wicart, 2005). Este es un capitulo general que complementa otros: crecimiento y desarrollo (Ver
cap. 1), semiologia del aparato locomotor durante el crecimiento (Ver cap. 8) y aquellos referidos
a la patologia congénita por areas anatomicas especificas (Ver caps. 47, 48, 52 y 53).

Muchas afecciones del aparato locomotor y nervioso son la consecuencia de acontecimientos
ocurridos en el periodo antenatal. Se estima que los defectos congénitos ortopédicos tienen una
prevalencia del 3 % al 6 %, sin embargo, no siempre son objetivables en el recién nacido (Frick,
2005). Si el criterio médico lo amerita, la metodologia diagnéstica antenatal puede detectar algu-
nas anomalias ortopédicas o neuroldgicas. Por ejemplo, la ecografia en defectos del tubo neural
(mielomeningocele), la amniocentesis para analisis citogenéticos fetales, la biopsia de vellosida-
des coriales en la sospecha de sindrome de Down y displasias esqueléticas o el dosaje en sangre
materna de alfafetoproteina que se incrementa en defectos del tubo neural y disminuye en el
sindrome de Down. Esta entidad asocia un aumento de gonadotrofinas coridnicas (De Mazum-
der, 2013).

Resulta imprescindible conocer los hitos de la ontogénesis (de onto-ente y génesis-origen)
0 proceso de generacion de un ser, diferente a filogénesis, origen y evolucién de las especies.

La etapa prenatal comprende dos periodos:

e Embriogénico: incluye los 56 dias posteriores a la fertilizacion del évulo. Esta determi-
nado por factores genéticos e inductores quimicos. La multiplicacion y diferenciacion ce-
lular es intensa y, tal vez, ello justifique el origen de la mayoria de las anomalias congé-
nitas denominadas embriopatias o malformaciones, ya que se altera la morfogénesis
intrinseca de un tejido u 6rgano. P.ej. hemivértebras, agenesias 6seas (tibia, peroné,
radio, deficiencias del fémur proximal), displasias esqueléticas, malformaciones del tubo

neural (mielomeningocele), sinndmero de sindromes genéticos y extra-genéticos.
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e Fetal: continua a la precedente y finaliza con el nacimiento. Lo caracteriza el aumento
de volumen, peso y longitud. El esqueleto sufre un proceso de condrificacién y osificacion
a partir de la matriz mesenquimatosa u osificacién endocondral. Las alteraciones anaté-
micas en este periodo se definen como fetopatias o deformaciones y responden a una
causa mecanica o extrinseca que actua por un periodo relativamente prolongado. Ejem-
plos: pie bot, plagiocefalia, pecho excavado, barras o defectos de segmentacion verte-

bral, rodilla en recurvatum, displasia de cadera (Fernandez, 1988).

Varios agentes etioldgicos poseen efecto deletéreo, especialmente durante el periodo em-
brionario: fisicos (energia ionizante, hipoxia), biolégicos (virus) y quimicos (misoprostol, metilsa-
licilato, talidomida, alcohol, tabaco). Muchos otros son desconocidos o dificiles de identificar. El
uso de misoprostol por via vaginal como inductor de aborto, cuando no cumple su objetivo, oca-
siona paralisis selectiva o absoluta de la casi totalidad de pares craneales y malformaciones
osteoarticulares severas. Es el sindrome de Moebius adquirido. Ocurre que la contraccién in-
tensa del muasculo uterino genera espasmo y déficit del flujo en las arterias que irrigan el eje
bulbo protuberancial.

Sindrome®2: conjunto de anomalias congénitas, habitualmente malformativas, de etiologia

genética. Ejemplos: sindrome de Down o ambiental como el sindrome feto alcohol.

Esqueleto axial y sistema nervioso central

Comprende craneo, vértebras, costillas y esternén. A los 14 dias post fecundacion el embrion
posee dos capas histoldgicas: ectoblasto y endoblasto. Una intensa migracion celular desde el
ectoblasto forma una tercera hoja intermedia, el mesoblasto embrionario. En ella y en toda la
extension longitudinal del embridon, se produce un espesamiento central acordonado: /a noto-
corda. Notese que, aunque fugazmente, las cavidades amniética y vitelina estuvieron comunica-
das por un canal denominado, ex profeso, neurentérico. Su persistencia anémala sera causa de
penetracion de tejido entérico en el canal neural (quiste neurentérico), a la inversa, meninges en
mediastino o retroperitoneo (meningocele anterior) o ambas situaciones combinadas. En la ter-
cera semana embrionaria, un grupo de células del ectoblasto daran origen a la piel y el restante
se plegara sobre si mismo para formar sucesivamente placa, tubo neural y ganglios vegetativos.
Las meninges se formaran a expensas del mesoblasto (neurulacién clasica de los vertebrados).
El tubo neural, caudal a la cuarta somita originara la médula espinal, se cerrara en sentido cra-
neal-caudal, pero, en cada extremo persistira un orificio denominado neuroporo, anterior y pos-
terior o, craneal y caudal, que asegurara la comunicacién del tubo neural con la cavidad amnié-
tica (Fig. 42.1.e y f). El cierre total acontece el dia 28. La persistencia del neuroporo posterior

genera diversos tipos de espina bifida: meningocele, mielomeningocele y disrafismos ocultos

82 Sindrome: conjunto de sintomas y signos que configuran un cuadro clinico. Puede tener diferentes etiologias.
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(Fig.42.2.). Contrariamente, la obliteracion temprana del neurdporo anterior determinara una
anencefalia (Dietz, 2006).

La multiplicacién celular, allende al extremo craneal de la placa neural, allende a la notocorda,
redundara en la formacién de tres vesiculas separadas por areas constrictivas: es la forma pri-
mitiva del cerebro. Sucesivamente se diferenciaran todas las estructuras del sistema nervioso
intracraneal. En el dia 44, un embrion de 15 mm tendra las estructuras nerviosas formadas. Cier-
tas alteraciones congénitas de este tejido son muy significativas en ortopedia, ya que se relacio-
nan con deformidades de la columna vertebral, de MMII, MMSS y disfuncién visceral:

e Malformacion de Arnold-Chiari: desplazamiento de la amigdala y, en ocasiones, el
vermis cerebeloso por debajo del foramen magnum, en localizacion intrarraquidea. Anomalia
aislada o asociada a siringomielia. Es habitual en el mielomeningocele (Fig. 42.3.ay b).

e Siringomielia: es la acumulacion de liquido que expande el conducto del epéndimo.
Las hay comunicantes cuando se relacionan con enfermedades de la fosa posterior como el
Arnold-Chiari y no comunicantes: idiopaticas, tumores medulares e infecciones (Fig. 42.3.c y d).

e Médula anclada: el cono medular se ubica a nivel del borde superior del cuerpo de la
primera vértebra lumbar, si lo hace distalmente puede relacionarse con dolor, deformidades es-
pinales y de MMII, sindrome piramidal y trastornos esfinterianos. Con frecuencia se asocian es-

tigmas externos: pilosidad, nevus, seno dérmico, lipomas (Fig. 42.6.).

Piaca procordal
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Fig. 42.1. Hitos de la embriologia en las primeras semanas de vida

a) Embrién: endoblasto y ectoblasto desde donde comienza la migracion celular desde a linea
primitiva para formar el mesodermo embrionario (flechas blancas), salvo la linea media que de-
viene en notocorda (circulo negro). b) El ectoblasto central constituye la placa neural (violeta), lo

limita el neuroectodermo (verde). EI mesodermo embrionario se agrupa en somitas (circulos
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amarillos). ¢) Se constituye el tubo neural. d) El neuroectodermo deviene en ganglios vegetati-
vos, comienza la segmentacion vertebral inducida por la notocorda. El resto del ectodermo for-

mara los tegumentos. e) y ) Constitucion del tubo neural y neuréporos.

A partir del dia 14, la notocorda induce al mesodermo embrionario o mesénquima a devenir
tubo, siendo ella incluida centralmente. Es el tubo pericordal que se fragmenta en 44 pares
laterales de acumulos celulares denominados somitas, distribuidos a izquierda y derecha: cuatro
craneales, ocho cervicales, doce toracicos, cinco lumbares y diez sacrocoxigeos. Cada somita
se diferenciara rapidamente en tres zonas celulares dentro-fuera: esclerotoma, miotoma y der-
matoma. El primero, luego de un complejo sistema de segmentacion-resegmentacién, dara ori-

gen a los cuerpos, fisis, discos, arcos posteriores y ligamentos vertebrales. El segundo a los

musculos estriados perivertebrales y el tercero al tejido conjuntivo de la piel.

Fig. 42.2. Mielomeningocele

a) y b) Recién nacido, mielomeningocele, exposicion del saco meningeo y médula espinal (es el
mufiéon que se aprecia en figura b en el margen derecho). c) y d) Cuerpo vertebral, agenesia del
arco posterior, solo persisten pediculos deformes y divergentes. Aspecto en la TC y comparacion

con pieza de reseccion quirurgica.

Fig. 42.3. Afecciones intrinsecas del neuroeje
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Paciente con malformacién de Arnold-Chiari en contexto de mielomeningocele. a) y b) Notese el
descenso de amigdala y vermis cerebeloso en el canal espinal. RM: tiempo T1 (arriba) y T2
(abajo): quistes centro medulares de siringomielia comunicante. ¢) Aspecto clinico de una nifia
de 11 afos con escoliosis neurolégica por doble foco de siringomielia no comunicante, cervical
y toracica. d) Espinografia, significativa escoliosis toracolumbar de 52° Cobb. e) RM corte sagital
T2, doble foco de siringomielia; cervical y toracica. f) Corte axial RM T2, imagen en “escarapela”
de tres halos: blanco periférico del espacio subaracnoideo, gris de médula espinal y blanco cen-

tral de liquido cefalorraquideo que dilata el conducto del epéndimo.

La notocorda, extendida desde la silla turca hasta el sacro coxis, concluida su funcién induc-
tora, sufre un proceso de apoptosis. Fragmentariamente persistira como el nicleo pulposo de los
discos intervertebrales. La inclusion de restos de notocorda en el esclerotoma, al formarse los
cuerpos vertebrales, determinara un tabique central en el canal espinal o diastematomielia, la
cual, a su vez, puede dividir la médula espinal constituyendo una diplomielia (Fig. 42.6.). La
alteracion de esta sofisticada diferenciacion e intensisima migracion celular se traduce en defec-
tos de formacidén: hemivértebras, vértebras en cufia y en mariposa. Las potenciales asimetrias
de crecimiento espinal pueden ocasionar con frecuencia, en forma Unica o combinada, deforma-
ciones tempranas en escoliosis, cifosis y lordosis. La asociaciéon con malformaciones del sistema
nervioso central, urogenital y cardiaco es significativa (Tsou, 1980) (Figs. 42.7.y 42.8.).

En el periodo fetal la osificaciéon de los cuerpos vertebrales comienza a nivel toracolumbar y
progresa en sentido cefalico y caudal. Los arcos posteriores lo hacen en sentido cérvico-caudal.
El patrén de crecimiento endocondral esta garantizado por las placas fisarias en los polos de los

cuerpos vertebrales y por las sincondrosis neurocentrales y posteriores (Figs. 42.4.y 42.5.).

Fig. 42.4. Cartilagos de crecimiento de la columna vertebral

a) Vértebra tipo, sincondrosis neurocentrales (flechas azules) y posterior (flecha naranja). b)
Cuerpo vertebral (1) con sus epifisis y fisis superiores e inferiores (3, 3) y altura de las sincon-
drosis neurocentrales (2). ¢) Vértebra toracica en posicion oblicua. Epifisis y fisis somaticas (1 y

2) y sincondrosis neurocentral (puntillado negro).
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Fig. 42.5. Patron de crecimiento del atlas y axis

a) Axis coronal y sagital. 1) Dens. 2) Cuerpo. 3) Arcos posteriores. 4) Sincondrosis dental. 5)
Ossiculum terminale. 6) Fisis inferior del cuerpo vertebral. ¢) Nifio de 2 meses, la flecha sefiala
la sincondrosis dental que suele confundirse con fractura. d) En el atlas el cuerpo vertebral es

reemplazado por el arco anterior.

Las alteraciones de este periodo son los defectos de segmentacion o de individualizacion
de las estructuras espinales que afectan un numero variable de vértebras: estas deformaciones
pueden ser asimétricas (barras) o simétricas (bloque), hipoplasias e inclusive aplasias de cuer-
pos vertebrales (Fig. 42.9.) (Tsou, 1980).

Conviene recordar que las dos primeras vértebras cervicales constituyen una excepcion. El
atlas proviene del primer esclerotoma cervical y el cuerpo esta reemplazado por el arco anterior.
Sin embargo, el axis es el segmento espinal mas sofisticado, ya que su origen embriolégico es
tripartito. En efecto, el ossiculum terminale o apex odontoideo proviene del ultimo esclerotoma
occipital, el cuerpo del segundo esclerotoma cervical y la apodfisis odontoides del primero. Por
ello, es clasico afirmar que /a odontoides es el cuerpo frustrado del atlas. La hipoplasia y la age-
nesia de odontoides son causa de inestabilidad y dafio neurolégico, constatable en numerosas

displasias esqueléticas (Fig. 42.10.).
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Fig. 42.6. Disrafismo espinal, diastematomielia, diplomielia

a) Nifia de 18 meses, vello lumbar satélite del disrafismo oculto. b) Rx: canal neural lumbar de-
masiado amplio e imagen 6sea central en “vela derretida” (flechas negras). c) y d) RM: nétese la
division de la médula espinal por el tabique anémalo referido y médula anclada en tercera vérte-
bra lumbar (baja). Se reseco el primero y se liberé el anclaje medular anémalo. e) f) y g) A los 9
afios, severa lordoescoliosis, aspecto clinico. h) e i) Espinografia frente y perfil. Escoliosis tora-
cica y lumbar por defecto de segmentacion (barra) concavo y posterior. Salvo el déficit de esfinter

urinario, el estado neurolégico es normal.

En ocasiones se constituyen sindromes complejos como el de Klippel Feil y Goldenhar que
fusionan varias vértebras cervicales e incluye, el segundo referido, una hipoplasia de mandibula
y del pabellén auricular, hipoacusia, y ocasionalmente paralisis facial. Existen asociaciones sin-
drémicas multiorganicas como, por ejemplo, el sindrome VACTERLS (acrénimo inglés: Vertebral
(barras o defectos de segmentacion), Anal (imperforacion), Cardiac (comunicacion interventricu-
lar), Tracheal (fistula traqueoesofagica), Esophageal (atresia, aunque también puede ser atresia
duodenal), Renal (rifién unico), Limbs (hipoplasia del pulgar con o sin agenesia radial), S (solo

una arteria umbilical). Las alteraciones espinales del periodo fetal, al igual que las afecciones
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embrionarias, pero por un camino disimil, también pueden generar escoliosis, cifosis, lordosis en

forma individual o combinada.

Fig. 42.7. Defecto de formacion. Hemivértebra

a) Nifia de 5 afios con escoliosis lumbar congénita e hipoplasia de pulgares. b) y ¢) TC plano
coronal y reconstruccion 3D: hemivértebra izquierda entre LIII-LIV. d) TC-3D plano sagital notese
la cifosis habitual en esta patologia. e) RM plano coronal. No se constaté malformacién cardiaca

o genitourinaria.

Fig. 42.8. Defecto de formacion. Hemivértebras alternas

Nifia de 4 afios 9 meses, escoliosis malformativa e hipoplasia del hemitérax derecho. a) Aspecto
clinico. b) Espinografia: hemivértebras alternas: una en T Il derecha (flecha blanca) y otra en
TVIII izquierda (flecha amarilla) con un valor de Cobb de 43 grados. d) Notable giba toracica de

20 grados. e) y f) Plano sagital, aspecto clinico y radiografico.
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Fig. 42.9. Defecto de segmentacion multiple

a) Aspecto clinico de una nifia de 21 dias con severa lordoescoliosis congénita toracica izquierda.
b) Rx: aplasia de hemicuerpos vertebrales derechos, agenesia de costillas sin asociacién mal-
formativa y sin antecedentes patolégicos (Sindrome de Jarcho Levin). La escoliosis mide 65 gra-
dos Cobb. Pronéstico ominoso por insuficiencia respiratoria restrictiva. ¢) Dibujo interpretativo de
la malformacién. d) Un ejemplo esquematico de un defecto de segmentacién por barra posterior
y derecha (Ramirez, 2020).

Fig. 42.10. Displasia esquelética

a) Aspecto clinico de un paciente de 15 arios portador de displasia espondiloepifisaria congénita:
talla baja, sindrome piramidal de liberacién, cuadriparesia espastica. b) y ¢) TC: hipoplasia de
odontoides, os odontoideo e inestabilidad CI-Cll d) RM corte coronal: la apdfisis odontoides no
esta unida al axis. e) RM corte sagital: severa compresion medular anterior y a nivel del labio
posterior del hueso occipital (opistion) f) y g) Rx. Descompresion quirdrgica de la escama occi-

pital, reseccion arco posterior del atlas y estabilizacion instrumentada occipito cervical.
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La divisién del periodo prenatal, embrionario y fetal no debe ser, sin embargo, taxativa. Pue-
den coexistir anomalias embrionarias y fetales, complejas y simultaneas, por ejemplo, la deleté-

rea combinacion de una hemivértebra izquierda con un defecto de segmentacion derecho.

Extremidades

Incluye las cinturas escapular y pelviana, miembros superiores (MMSS) e inferiores (MMII).
Estructuras que no siguen un derrotero somitico. En la cuarta semana son detectables por mi-
croscopia los esbozos de los miembros o anillos ectodérmicos, los cuales son asistidos por es-
tructuras neurovasculares embrionarias. El mesodermo implicito en ese anillo se diferenciara en
las diversas estructuras esqueléticas y extradéseas de los miembros. Alrededor de la sexta se-
mana se forman las articulaciones por un proceso de apoptosis-cavitacion y desarrollo de tejidos
intraarticulares. En todos los huesos se realiza la osificacion endocondral, aunque no es escasa
la formacion de hueso peridstico dependiente de la osificacion membranosa. Paulatinamente, se
producen fendmenos de ubicacion espacial y de rotacién del esqueleto. La lesién del anillo ecto-
dérmico es causa de sindactilia y, contrariamente, el exceso celular es responsable de polidacti-
lias (Dietz, 2006).

En los MMII pueden constatarse “curvas tibiales” de diverso tipo, todas son anormales (Fig.
42.11.). El pie talo y el genu recurvatum son deformaciones fetales no complejas de correccién,
salvo la verdadera luxacion de rodilla. En los tegumentos de los miembros pueden apreciarse
bridas constrictivas producto de una anomalia amniotica congénita. La asociacion de fositas cu-
taneas con ausencia de pliegues articulares alerta sobre sindromes artrogriféticos, enfermedad
congénita que cursa con rigidez articular y diversas malformaciones y deformaciones (Figs.
42.11.y 42.12.).

Fig. 42.11. Malformaciones de MMII

a) b) y ¢) Agenesia de peroné y de los dos rayos externos del pie. Severa discrepancia de longi-

tud del miembro. Aspecto clinico y radiografico. d) Tibias curvas displasicas por neurofibromato-
sis tipo 1. e) Nifio con artrogriposis multiple congénita. Notese la facies inexpresiva, la ausencia
de pliegues en codos y manos y el hemangioma glabelar. f) Fotografia ampliada del hemangioma

referido con frecuencia en la artrogriposis.
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Un grupo significativo y heterogéneo de anomalias congénitas 6seas lo constituyen las dis-
plasias esqueléticas. Algunas son incompatibles con la vida, pero todas, indefectiblemente,
cursan con significativa talla baja o enanismo y probabilidad de lesiones en otros tejidos: sistema
nervioso central, retina, cardiovascular, defectos del arbol urinario entre otras. En general, son
anomalias genéticas transmisibles o de mutacién espontanea. Se incluyen en este vasto uni-
verso las enfermedades por depdsito lisosomal, especialmente las mucopolisacaridosis, en las
cuales existe un déficit enzimatico que altera la degradacion de los mucopolisacaridos, constitu-
yentes fundamentales de la matriz de los cartilagos de crecimiento. En los ultimos afios se han
logrado sintetizar las enzimas menguantes en varias de ellas, con una notable mejoria de los
aspectos fenotipicos de la enfermedad y prevencion de complicaciones vitales. Logicamente, el

diagnéstico temprano es fundamental (Sponseller, 2006).

Fig. 42.12. Afecciones diversas de miembros

a) y b) Bridas constrictivas y amputaciones de dedos por enfermedad amniética. ¢) Agenesia de
un rayo del pie asociada a sindactilia de los primeros ortejos. d) Artrogriposis multiple congénita,
pie bot bilateral. Notese la falta de relieves y pliegues articulares producto de la enfermedad y

rigidez consecuente.

La sustancia fundamental, producto de la actividad metabdlica de los condrocitos de los car-
tilagos de crecimiento, esta compuesta por proteoglicanos, acido hialurénico y diversos tipos de
colageno, cuyas moléculas son estabilizadas por los mucopolisacaridos. Cada una de estas li-
neas, por defecto genético, puede sufrir una alteracion de sintesis, generando tipos y subtipos
de una misma aberracion (Alman, 2006) Ejemplos:

e  Osteogénesis imperfecta, patologia del colageno. Deformidades y fracturas por fragilidad
0sea, esclerdticas azules, alteracion de dentinogénesis y sordera.

e Marfan, anomalia de la fibrilina constitutiva del colageno. Nifios de talla alta, laxitud de
articulaciones, luxacion del cristalino, aneurisma disecante de aorta, cifoescoliosis.

e Ehlers-Danlos, defecto de sintesis del colageno. Laxitud articular, deformaciones espi-
nales, hematomas y hemorragias viscerales por fragilidad capilar.

e  Mucopolisacaridosis, ya referidas
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Esta descripcion y la referida en los capitulos recomendados al comienzo del texto dan testi-
monio de la riqueza y variedad de las enfermedades congénitas, sean ellas detectables en el
periodo antenatal, al nacimiento o ulteriormente. La deteccién temprana es fundamental para el

consejo familiar, la secuenciacion de la metodologia de estudio y tratamiento.
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